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M T A S Z T A K I és O R F I 
ö r ö k l ő d é s k o c k á z a t á n a k s z á m í t á s a m u l t i f a k t o r i á l i s 
m o d e l l e s e t é n a d o t t j e l l e m z ő .ismeretében 
R a t k ó I s t v á n és G ö m ö r B é l a 
1. B e v e z e t é s 
E g é s z s é g ü g y i s z e m p o n t b ó l f e j l e t t o r s z á g e g y i k k r i t é -
r i u m a l e h e t n e g e n e t i k a i t a n á c s a d ó l é t e z é s e . H a z á n k b a n 
t ö b b h e l y e n m ű k ö d i k i l y e n t a n á c s a d ó . Az O R F I - b a n is v a n 
g e n e t i k a i r e n d e l é s , a h o v a o l y a n o k f o r d u l h a t n a k , a k i k n e k 
c s a l á d j á b a n e g y v a g y több e s e t b e n ö r ö k l e t e s r e u m á s - m o z g á s -
s z e r v i m e g b e t e g e d é s f o r d u l t e l ő . 
A g e n e t i k a i t a n á c s a d á s c é l j a , h o g y c s a l á d v i z s g á l a t 
/ b e t e g s é g r e v o n a t k o z ó c s a l á d f a k é s z i t é s / , a b e t e g s é g i s m e -
r e t e , v a l a m i n t p o p u l á c i ó s t a t i s z t i k a i a d a t o k a l a p j á n v a l ó -
s z i n ü s é g s z á m i t á s i e s z k ö z ö k f e l h a s z n á l á s á v a l m e g a d j a az 
i s m é t e l t b e t e g s é g e l ő f o r d u l á s i k o c k á z a t é r t é k é t . V e l e s z ü -
l e t e t t f e j l ő d é s i r e n d e l l e n e s s é g e k r e m á r h a z á n k b á n is v é -
g e z t e k s z á m í t á s o k a t ( 1 ) , f e l n ő t t k o r b a n m a n i f e s z t á l ó d ó b e -
t e g s é g r e a z o n b a n m é g n e m . 
I g e n l é n y e g e s a z o n b a n a z , h o g y a k a p o t t k o c k á z a t i 
é r t é k e k e t h e l y e s e n é r t e l m e z z ü k , n e m i s z t i f i k á l j u k . A k o c -
k á z a t i é r t é k e k e t t e k i n t h e t j ü k e l f o g a d h a t ó n a k , e l v i s e l h e -
t ő n e k és m e g g o n d o l a n d ó n a k . Az o r v o s s z e r e p e e n n e k m e g f e -
l e l ő tanács n y ú j t á s a , d e a v é g s ő d ö n t é s a t e e n d ő k e t i l l e -
t ő e n a s z ü l ő k é k e l l , h o g y l e g y e n . 
E l ő a d á s u n k b a n a s p o n d y l i t i s a n k y l o p o e t i c a / B e c h t e r e w -
b e t e g s é g , r ö v i d e n S p . a/ ö r ö k l ő d é s k o c k á z a t á v a l f o g l a l k o -
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z u n k . 
Az S p . a . m u l t i f a k t o r i á l i s k ó r e r e d e t ü ( 2 ) , e z é r t a 
s z á m í t á s o k h o z ( 1 ) , ( 3 ) a t ö b b d i m e n z i ó s n o r m á l i s e l o s z l á s -
f ü g g v é n y é r t é k e i n e k m e g h a t á r o z á s á r a v a n s z ü k s é g . A f ü g g -
v é n y é r t é k e k e t ( 4 ) , (5) v a g y (6) a l a p j á n l e h e t m e g a d n i . A 
t ö b b d i m e n z i ó s n o r m á l i s e l o s z l á s f ü g g v é n n y e l v a l ó s z á m o l á s 
i g e n n e h é z k e s , e z é r t u j a b b a n t ö r t é n t e k k i s é r l e t e k a r r a 
v o n a t k o z ó l a g , h o g y a k ö n n y e b b e n k e z e l h e t ő t ö b b d i m e n z i ó s 
P a r e t o e l o s z l á s t h a s z n á l j á k ( 7 ) . E n n e k h a s z n á l h a t ó s á g á -
nak l e h e t ő s é g e i a z o n b a n m é g n i n c s e n e k p o n t o s a n t i s z t á z v a 
A p r o b l é m a , a m i v e l f o g l a l k o z u n k á l t a l á n o s a n a k ö v e t 
k e z ő k é p p e n f o g a l m a z h a t ó m e g : a d o t t e g y m u l t i f a k t o r i á l i s 
k ó r e r e d e t ü b e t e g s é g , a m e l y r ő l m é g a z t is t u d j u k , h o g y v a 
l a m i l y e n " j e l l e m z ő " / p l . s z e m b e l n y o m á s , a s z é r u m l i p o p r o 
t e i n v . h u g y s a v s z i n t j e , H L A - B 2 7 a n t i g é n j e l e n l é t e s t b . / 
n a g y s á g a a b e t e g s é g k i v á l t á s á v a l s z o r o s k a p c s o l a t b a n v a n 
A k ö v e t k e z ő k é r d é s r e k e r e s s ü k a v á l a s z t : m i a v a l ó s z í n ű -
s é g e a n n a k , h o g y e g y a d o t t g y e r m e k b é t e g l e s z , h a t u d j u k 
h o g y s z ü l e i é s a z o k test-vérei k ö z ö t t k i k b e t e g e k , s i s -
m e r j ü k m i n d e g y i k ü k " j e l l e m z ő j é n e k " é r t é k é t . O l y a n e s e t e k 
r e , a m i k o r a j e l l e m z ő f o l y t o n o s , v a n n a k m ó d s z e r e k az e -
l ő b b i k o c k á z a t i é r t é k e k k i s z á m í t á s á r a ( 9 ) , ( 1 0 ) , d i s z k r é t 
e s e t r e a z o n b a n n i n c s . D i s z k r é t e s e t r e p é l d a a H L A - B 2 7 a n 
t i g é n , u g y a n i s i s m e r e t e s , h o g y a H L A - B 2 7 a n t i g é n é s a z 
S p . a . s z o r o s k a p c s o l a t b a n á l l e g y m á s s a l . 
S p . a . - r a az e m i i t e t t k o c k á z a t i é r t é k e k m e g h a t á r o z á -
s á r a az e l ő z ő k o l l o k v i u m o n m e g a d t u n k e g y m o d e l l t ( 8 ) . A 
m o d e l l h a s z n á l a t á h o z o l y a n t ö b b d i m e n z i ó s e l o s z l á s o k k e z e 
l é s é r e l e n n e s z ü k s é g , a m e l y e k p e r e m e l o s z l á s a i k ö z ö t t n o r 
m á l i s és d i s z k r é t is e l ő f o r d u l . E n n e k az e l o s z l á s n a k a 
g e n e r á l á s a e g y e l ő r e m e g o l d a t l a n n a k t ű n i k . 
E z e n a k a d á l y k i k e r ü l é s e é r d e k é b e n k e v é s b é á l t a l á n o s 
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de valamivel egyszerűbb módszert dolgoztunk ki. 
A jellemzőről feltesszük, hogy csak a 0, 1 vagy 2 
értéket veheti fel, egy gyermek jellemzője a következő-
képpen "adódik össze" szülei jellemzőjéből: ha valame-
lyik szülő jellemzője 0, 111. 2, gyermekének jellemző-
jéhez 0-val v. 1-gyei járul hozzá. Ha a szülő jellemző-
je 1, akkor gyermekének jellemzőjéhez 1/2 valószínű-
séggel 0-val, 1/2 valószínűséggel 1-gyel járul hozzá. 
2. A jellemző eloszlásának meghatározása nemtől 
független betegség esetén 
Vezessük be a következő jelöléseket: 
x^ (i => 0,1,2) annak valószínűsége, hogy a jellemző ér-
tőke az általános populáció egy vélet-
lenszerűén választott egyedénél jL: 
q
n
 (ill. t^) annak valószínűsége, hogy egy beteg, 






) mint az előbbi, csak férfira. 
Az általános populációból az Tj +r
2
 értékét be-
csüljük /legyen r » Tj Csak azzal az esettel 
foglalkozunl, amikor r. értéke nem függ a nemtől. Köny 
nyen bizonyíthatók a következők: 
r
Q
 = I -r _r = 2r + 2 V l - r - 2 r
2
 - 2 - r - 2 V l - r 
r_ = 1-q r, => 2q + 2 V1 - q - 2 r„ ®> 2-q - 2 VI -q 
0 Mi 1
 n





= l-t r, = 21 + 2 /1 -1 — 2 r „ = 2-t -2/ \ -t 
0 • n I n rí 2 n n 
E b b ő l és a t e l j e s v a l ó s z í n ű s é g t é t e l é b ő l k a p j u k , h o g y : 
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p(2 q + 2 V1-q -2) + ( l - p ) ( 2 t + 2 V l - t - 2 ) 
rí rí n n 
a h o l p a n n a k v a l ó s z í n ű s é g e , h o g y e g y n o / f é r f i / b e t e g , 
p é r t é k é t a p o p u l á c i ó b ó l b e c s ü l v e ez u t ó b b i e g y e n l e t -
r e n d s z e r b ő l q ^ é s t^ m e g h a t á r o z h a t ó . U g y a n i s b e v e z e t -
v e az / 1 - q ^ = x V l - t = y j e l ö l é s e k e t , m e g m u t a t h a t ó , 
h o g y e g y r é s z t 
2 r
0
 + r , - 2( 1 -p ) y 
x = 
2p 
m á s r é s z t 
( 4 - 4 p ) y
2












p ] = 0 . 
3
• A j e l l e m z ő e l o s z l á s a n e m t ő l f ü g g ő b e t e g s é g e s e -
t é n 
A z e l ő z ő p o n t j e l ö l é s e i n k i v ü l v e z e s s ü k m é g b e a k ö -
v e t k e z ő k e t : 
q,
 r
. , q L.,q, .,q . : annak v a l ó s z í n ű s é g e , h o g y a m e g f e l e -
b fi efi bni eni ^ "
 3 
15 s z e m é l y j e l l e m z ő j e az i é r t é k e t 
v e s z i f e l /a b , i l l . e i n d e x b e -
t e g r e , i l l . e g é s z s é g e s r e , a z f, i l l 
n i n d e x f é r f i r a , i l l . n ő r e v o n a t k o -
zik/; 
S . (S ) annak v a l ó s z í n ű s é g e , h o g y e g y f é r f i 
£ n 
/nő/ b e t e g . 







 b e c s ü l t é r t é k e i r e v a n s z ü k s é g ü n k , [l] e l s ő e 
g y e n l e t e m o s t is é r v é n y e s . t
f
 és t a t e l j e s v a l ó s z i -
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n ü s é g t é t e l e a l a p j á n h a t á r o z h a t ó m e g : 
t f = ( r - q f s f ) : ( 1 - S f ) t R = ( r - q n S n > : ( 1 - S 
F e l t e h e t j ü k , h o g y 
q e f l q b f l r l q e f l q b f l 
n 
q e f 2 q b f 2 r 2 fcf ~ q e f l q f " q b f l 





q e f 1 r j + r 2 f
 q b f 1 ~ r + r 2
 q f 
K ö n n y e n a d ó d n a k a k ö v e t k e z ő k i s : 
r r 
1 _ . 1 1 
q = _ t és q, , q 
en 1 r j + r 2
 n b n l rj + r 2 n 
S p . a . - r a a k ö v e t k e z ő s z á m o l á s i e r e d m é n y e k e t k a p j u k 
B e c s ü l t é r t é k e k : 
r = 0 , 1 2 7 8 q = 0 , 7 5 = 0 , 8 2 9 8 
n ^ f 
S , = 0 , 0 0 4 S = 0 , 0 0 0 8 
r n ' 
S z á m í t o t t é r t é k e k : 
t t » 0 , 1 2 5 0 t = 0 , 1 2 7 3 f n 
r
0 = o , 
8722 r
l - o , 
1 234 r 2 - o , 
0044 
q e f 0 = o , 
875 q e f 1 = 0 , 
1 207 q e f 2 = 0 , 
0043 
q enO 
= o , 8227 q e n l = 0 , 
1 2 30 q e n 2 = 0 , 
0043 
qb.f 0 = o , 
1802 q b f l = 0 , 
801 4 q b f 2 = 0 , 
0284 
q bnO = o , 
025 q b n 1 
= 0 , 7244 q b n 2 = 0 , 
0256 
- 158 -
4 . ö r ö k l ő d é s k o c k á z a t á n a k s z á m i t á s a S p . a . - r a a 
H L A - B 2 7 a n t i g é n " j e l l e m z ő " i s m e r e t é b e n 
A z A , M , F , L , i l l . A g , M g , F g , L g e s e m é n y e k l e g y e n e k 
r e n d r e a k ö v e t k e z ő k : a p a , m a m a , f i u , l e á n y b e t e g , i l l . 
r e n d e l k e z i k a n t i g é n n e l . 
M i v e l az s p . a . m u l t i f a k t o r i á l i s k ó r e r e d e t ü ( 2 ) , e -
z é r t a 
P ( L I A M ) , P ( L I A M ) , P ( L I A M ) , P ( L I A M ) 
f G I L C L O I g s 
P(FJ.AM), P ( F I A M ) , P ( F I A M ) , P ( F I A M ) 
v a l ó s z í n ű s é g e k m a g h a t á r o z h a t ó k p l . B e n e B é l a á l t a l a l -
k a l m a z o t t m ó d s z e r r e l ( 4 ) . A k ö v e t k e z ő é r t é k e k e t k a p j u k : 
P ( L I A M ) = 0 , 2 2 3 8 P ( L I A M ) = 0 , 0 2 5 1 
P ( L I A M ) = 0 , 0 1 6 6 P ( L I A M ) = 0 , 0 0 0 7 
P ( F I A M ) = 0 , 4 2 8 8 P ( F I A M ) = 0 , 0 7 8 5 
P ( F I A M ) = 0 , 0 5 5 9 P ( F I A M ) = 0 , 0 0 3 7 
A z 1. t á b l á z a t b a n s z e r e p l ő k o c k á z a t i é r t é k e k m e g h a t á r o -
z á s á h o z s z ü k s é g ü n k l e s z az a l á b b i v a l ó s z í n ű s é g e k r e : 
P ( L g l A M ) = i q b f o q b n l + q b f o q b n 2 + I q b f l q b n o + 
+ f q b f l C ! b n l + q b f l q b n 2 + q b f 2 
p (LgtAM) - { q b f o q e n l
+ q b f o q e n 2 4
q b f i q e n o + 
+ I q b f l q e n l + q b f l q e n 2 + q b f 2 
p ( L g iám) = i q e f o q b n l + q e f o q b n 2 4 q e f i q b n o + 
+ l q e f l q b n l + q e f I q b n 2 + q e f 2 
P (LglAM) = K f o q e n l + q e f o q e n 2 + T q e f l q e n o + 
+ I q e f i q e n l + q e f l q e n 2 + q e f 2 
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Az e l ő z ő pontban k i s z á m o l t é r t é k e k e t f e l h a s z n á l v a 
P LglAM = 0 , 6 5 4 4 P LglAM = 0 , 4 4 7 3 
P LglAM = 0,4274 P LglAM = 0 , 1 2 3 2 a d ó d i k . 
H a s o n l ó m ó d s z e r r e l h a t á r o z h a t ó k m e g a 
P ( L g A g l A M ) , P ( L g A g l A M ) , ... tipusu v a l ó s z í n ű s é g e k 
i s . A táblázatban s z e r e p l ő v a l ó s z í n ű s é g e k m e g h a t á r o z á s á r a 
c s a k egy példát hozunk f e l , a t ö b b i t hasonló m ó d s z e r r e l 
k e l l m e g a d n i . P é l d a k é n t vegyük a P ( L I A M A g L g ) valószínű-
ség m e g h a t á r o z á s á t . 
• ' • A 
P(LlAMLg) • P(LILg)
 ( = j e l a
.
v a l )
 természetes 
P(LIAMLg) P(LILg) 
feltevéssel é l v e , m i v e l 
P(LIAMLg) P(AMLg) + P ( L I A M L g ) P ( A M L g ) - P(LAM) 
k ö n n y e n a d ó d i k , hogy 
n / T T 1
— , _ _ P ( L I A M ) . 
P(LIAMLg) = ^ — — es 
a P ( L g l A M ) + P ( L g l A M ) 
P(LIAMLg) = a • P ( L I A M L g ) 




 é g a 
P(LIAMAgLg) P(LIAÍ) 
P ( L I A M A g L g ) P ( A M A g L g ) + P ( L I A M A g L g ) P(AMAgLg) = P(LAMLg) 
e g y e n l e t e k b ő l az e l ő b b i h e z hasonló m ó d o n a 
P(LIAMAgLg) valószínűség m e g h a t á r o z h a t ó . 
A g y e r m e k m e g -
b e t e g e d é s é n e k 
v a l ó s z í n ű s é g e 
Á p a b e t e g , a n y a n e m A n y a b e t e g , a n y a n e m 
A p a H L A - B 2 7 + A p a H L A - B 2 7 - A n y a K L Á - B 2 7 + .Anya K L A - B 2 7 
F i ú 
H L A - B 2 7 + 0 , 0 9 ? 6 0 , 0 2 0 2 0 , 1 4 i G 0 , 0 2 9 3 
F i ú 
H L A - B 2 7 -
0 , 0 0 4 ? 0 , 0 0 1 0 0 , 0 0 ? 3 0 , 0 0 1 2 
L á n y 
H L A - B 2 7 + 0 , 0 2 ? 3 0 , 0 0 6 ? ' 0 , 0 4 2 4 0 , 0 1 0 4 
L á n y 
H L A - B 2 7 -
0 , 0 0 2 2 0 , 0 Q 0 S 0 , 0 0 3 9 0 , 0 0 1 0 
l . s z . t á b l á z a t 
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5. M e g j e g y z é s e k 
a/ É s z r e v e h e t ő e n a t á b l á z a t b a n c s a k o l y a n e s e t e k s z e r e -
p e l n e k , a m i k o r l e g a l á b b az e g y i k s z ü l ő b e t e g , és l e g a l á b b az 
e g y i k n e k v a n a n t i g é n j e . E n n e k o k a a z , h o g y az e d d i g i g y a k o r -
l a t b a n , csak i l y e n e s e t e k b e n m e r ü l t f e l t a n á c s a d á s s z ü k s é -
g e s s é g e . 
b/ T e r v e i n k k ö z ö t t s z e r e p e l a h o m o z i g ó t a s á g f i g y e l e m b e -
v é t e l e is, v a g y i s a n n a k i s m e r e t e , • h o g y 1 v . 2 a n t i g é n n e l 
r e n d e l k e z n e k a v i z s g á l t s z e m é l y e k , h o g y a n m ó d o s i t j á k a k o c -
k á z a t i é r t é k e k e t . 
c/ M i r e h a s z n á l h a t ó a t á b l á z a t ? A n a g y o b b k o c k á z a t i é r -
t é k ű g y e r m e k s z á m á r a a r i z i k ó f a k t o r o k a t l e h e t ő l e g k i k e l l 
k ü s z ö b ö l n i , a f e r t ő z é s e k e t h a m a r le k e l l k ü z d e n i , t ü n e t e k 
j e l e n t k e z é s e e s e t é n ne l e g y e n e k d i a g n o s z t i k u s n e h é z s é g e k , a-
m e l y e k az e g y é b k é n t a l a t t o m o s k e z d e t ű b e t e g s é g r e é v e k i g 
h e l y t e l e n d i a g n ó z i s o k a t , n e m m e g f e l e l ő k e z l é s e k e t e r e d m é n y e z -
n e k . 
d/ ö s s z e h a s o n l í t v a p l . P ( L I A M ) , P ( L I A M A g L g ) P ( L I A M A g L g ) 
é r t é k e k e t , l á t h a t j u k az a n t i g é n i s m e r e t é b e n a g y e r m e k k o c k á -
z a t a " c s ö k k e n h e t " H L A - B 2 7 - , i l l . "nőhet" H L A - B 2 7 + e s e t b e n . 
V a g y i s p o n t o s a b b a t t u d u n k n y ú j t a n i , m o n d a n i a s z ü l ő k n e k . 
I ro'da lom j e g y zék 
( 1 ) T u s n á d i G á b o r , T e l e g d i L á s z l ó é s C z e i z e l E n d r e : G y a k o r i 
v e l e s z ü l e t e t t r e n d e l l e n e s s é g e k ö r ö k l ő d é s m e n e -
t é n e k v i z s g á l a t a . A l k a l m a z o t t M a t e m a t i k a i L a p o k 
4 , 1 9 7 8 . 
/ 
(2) G ö m ö r B é l a : A s p o n d y l i t i s a n k y l o p o e t i c a e p i d e m i o l ó g i á j a 
és g e n e t i k á j a , K a n d i d á t u s i é r t e k e z é s , 1 9 7 6 . 
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(3) C h a r l e s S m i t h : C o m p u t e r P r o g r a m m e to e s t i m a t e r e c u r -
r e n c e risks f o r m u l t i f a c t o r i a l f a m i l i a l 
d i s e a s e . B r i t i s h M e d i c a l J o u r n a l , f e b r . , 1 9 7 2 . 
(4) C z e i c z e l E n d r e és m á s o k : V e l e s z ü l e t e t t r e n d e l l e n e s s é g e k 
M e d i c i n a K ö n y v k i a d ó , 1 9 7 3 . 
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